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10. vyukovy tyden — Strukturni chromosomové aberace

Okruhy pro samostudium: Priciny a typy strukturnich chromosomovych aberaci, klinické syndromy

zpiisobené strukturnimi aberacemi, mikrodelecni syndromy, genomicky imprinting.

Vybrané dele¢ni syndromy Vybrané mikrodele¢ni syndromy
Syndrom Lokalizace Syndrom Lokalizace
S. Cri-du-chat del(5p) Angelmantv s. del(15)(q11g13)mat
Wolftv-Hirschhorniwv s. del(4p) Pradertiv-Williho s. del(15)(q11q13)pat
Turnerav s. (deleéni forma) |del(Xp) DiGeorgiv s. del(22)(q11)

Zapisy karyotypu u vybranych strukturnich aberaci dle ISCN 2013
Zapis Vyznam a priklad pouZziti
der Derivovany chromosom nebo Robertsonova translokace: 45,XY,der(14;21)
rob Robertsonova translokace: 45,XY,rob(14;21)
t Reciproka translokace: 46,XX,t(4;15)
del Delece ¢asti chromosomu: 46,XY,del(5p) nebo 46,X.del(Xp)
inv Inverze: 46,XX,inv(9)(p12g13)
mar Marker chromosom: 47,XX,+mar

V prvni ¢asti praktika bude demonstrovan rozchod chromosomi do gamet u nosice balancované

translokace rob(14;21). Zakreslete jednotlivé moZnosti a oznacte si vitalni a nevitalni kombinace.
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Teoretické riziko narozeni potomka s M. Down:
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Ukol 1: Rozkreslete jednotlivé moznosti rozchodu chromosomii do gamet u nositele Robertsonské
translokace rob(21;21). Dale znazornéte kombinaci chromosomu v zygoté po splynuti s normalni
gametou. Postupuijte analogicky jako v demonstrovaném piikladu u nositele translokace rob(14;21).

Daéle zodpovézte, jaké je teoretické riziko postizeni potomka tohoto jedince Downovym syndromem.

Pivodni kombinace ‘
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Teoretické riziko narozeni potomka s M. Down:

Ukol 2: Manzelskému paru se narodila hol¢icka s translokaéni formou Downova syndromu. Jeji
karyotyp je zobrazen niZe. Cytogenetickym vySetfenim rodic¢a bylo zjisténo, Ze muz je nositelem

balancované translokace rob(21;21). Zapiste karoytyp otce i jeho dcery a vyjadrete se k dalSim

otazkam:
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Otazka 2-1: Bude v piipadé dalsi gravidity téchto rodi¢i indikovana invazivni prenatalni diagnostika?

V jakém procentu piipadl lze ocekéavat opakovani diagndézy Downova syndromu u potomka?

Otazka 2-2: Co miZe soucasna medicina nabidnout paru s takovou genetickou zatézi?

Ukol 3: Zapiste typ strukturni chromosomové aberace, ktera zménila strukturu ptivodniho

chromosomu A-B-C-DeE-F-G-H (znacka e oznacuje centromeru chromosomu).

a) A-B-C-DeE-F-H

b) A-B-C-EeD-F-G-H

¢) A-B-C-DeD-C-B-A

d) A-C-B-DeE-F-G-H

¢) A-B-B-C-DeE-F-G-H

fy B-C-DeE-F-G-H

g) A-B-D-CeE-G-H

h) A-B-C-CeE-F-G-H
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Vypracoval(a): .........ooovviiiiiiiii Kruh:.................. Zkontroloval(a):...........cccovviiiiiii



